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Lampiran 3. Pemeriksaan Sitogenetika 
 
A. Bahan 
1. Darah vena / kapiler berheparin 
2. TC 199 (medium rendah asam folat yang cocok untuk ekspresi “fragile site”) 
3. MEM (medium dengan sedikit asam amino dan vitamin) 
4. RPMI1640 (medium yang kaya asam amino dan vitamin yang bisa dipakai 
untuk kultur limfoblas) 
5. Bahan pemacu mitosis yaitu PHA (Phytohaemaglutinin). Ada 2 jenis, yaitu 
PHA-M (mixture) dan PHA-P (pure) 
6. Fetal Bovine Serum (FBS) atau Fetal Calf Serum (FCS) sebagai suplemen 
7. Colchicine 500 µgr/5 ml atau Colcemid sebagai spindle inhibitor yang akan 
menghentikan proses mitosis (metaphase) 
8. Thymidine 1,5 gr/100 ml sebagai folat inhibitor, digunakan khusus pada kultur 
dengan tujuan untuk ekspresi “fragile site” 
9. KCL 0,075M sebagai larutan hipotonik untuk memecah sel 
10. Larutan Carnoy’s (3 metanol : 1 asam asetat glasial) sebagai larutan fiksasi sel 
B. Alat 
1. Spuit untuk mengambil darah 







7. Obyek glass 
8. Chamber 
9. Mikroskop  
10. Laminar air flow 
C. Cara kerja 
1. Prosedur pengambilan darah 
Sebelum diambil darahnya, dicatat identitas penderita dan alasan 
pemeriksaan, karena proses penanaman sel atau media yang dipilih tergantung 
pada tujuan pemeriksaan kromosom. Pengambilan darah pasien diambil dari 
pembuluh darah vena dengan menggunakan antikoagulan Heparin.  
2. Prosedur pemeriksaan sitogenetika 
a. Penanaman  
• Siapkan 2 media yang akan digunakan, yaitu MEM dan TC 199. 
Kemudian tambahkan 5% FBS dari total media dan 100µl PHA-M pada 
masing-masing media. 
• Teteskan masing-masing 4 tetes “buffy coat” ditambah 6 tetes “whole 
blood” atau 10 tetes ‘whole blood” kedalam masing-masing media. 
• Inkubasi pada suhu 37o selama 72-96 jam dengan sudut kemiringan 
tabung ~45o agar memberi peluang pada tumbuhnya sel di permukaan, 
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dalam inkubator biasa atau inkubator yang mengandung 5% CO2. Bila 
kultur menggunakan inkubator biasa tutup tabung ditutup kencang 
sedang bila menggunakan inkubator CO2 tutup tabung dikendorkan. 
• Darah dari semua kasus sindrom Down selalu ditanam dalam 2 tube 
dengan media yang berbeda sebagai cadangan (“back up”). 
b. Pemanenan  
• Teteskan 3 tetes Colchicine atau Colcemid pada setiap tabung, teruskan 
inkubasi selama 30 menit. Kemudian pusingkan selama 10 menit pada 
1000 RPM. 
• Buang supernatan, resuspensikan endapan (pelet) dan tambahkan larutan 
hipotonik hangat KCL 0,075M, resuspensi homogen dan inkubasi 37oC 
dalam waterbath selama 15-30 menit. 
• Pusingkan 1000 RPM selama 10 menit, buang supernatan dan 
tambahkan 5 ml larutan Carnoy’s pelan-pelan melalui dinding tabung, 
kemudian kocok. Pemberian larutan fiksasi diulangi 3 kali sampai 
didapatkan presipitat yang jernih. 
• Suspensikan residu dengan larutan Carnoy’s secukupnya sesuai dengan 
banyaknya pelet. Sebarkan pada gelas objek dengan meneteskan 2 tetes 





c. Pengecatan  
1. Pengecatan Giemsa (pengecatan solid) 
Preparat dicat dengan Giemsa 10% dalam larutan buffer fosfat 
pH 6,8 selama 1 menit. Pembuatan larutan kerja Giemsa selalu baru 
untuk setiap periode pengecatan (1 staining jar). Pengecatan solid hanya 
dipakai untuk skrining sel, tidak dapat digunakan untuk 
analisis/diagnosis. 
2. Pengecatan Banding (G-Banding)     
Reagen yang dibutuhkan :  
• H2O2 30 % 
• Larutan Trypsin 1% stok dalam buffer Hank 
• Larutan buffer Hank (HBSS) pH 6,8-7,2 
• Phosphate Buffer Saline (PBS) pH 6,8 
Cara kerja : 
1. Pengecatan “Hot Trypsin” 
• Biarkan slide menjadi tua lebih kurang selama 3-5 hari 
• Cuci dengan air dan dinginkan diatas es 
• Masukkan slide dalam larutan H2O2 15% dingin selama 10 
menit 




• Segera masukkan dalam larutan Trypsin 0,1% (dalam buffer 
Hank) hangat selama 10-25 detik tergantung sensitivitas dan 
umur slide, segera cuci dengan air 
• Cat dengan giemsa 10% dalam buffer fosfat pH 6,8 selama 1 
menit 
2. Pengecatan Trypsin tanpa penghangatan (GTG Banding) 
Sama seperti diatas hanya tanpa perlakuan pendinginan, 
H2O2, dan penghangatan. Slide yang berumur > 3 hari, dicelup 
dalam larutan Trypsin 0,1% yang dilarutkan dengan PBS (bukan 
dengan HBSS yaitu 10 ml Trypsin 1% + 90 ml PBS) pH 6,8, 
segera cuci 2 kali dengan PBS dan cat dengan Giemsa 10% dalam 












Lampiran 4. Data Pasien di Laboratorium CEBIOR 
 




ANC PARITAS ANAK 
KE 
HASIL 
1 29-Jun-06 Perempuan 24 tahun NA NA NA 47,XX+21 
2 28-des-06 Perempuan 39 tahun Curet  NA NA 47,XX+21 
3 11-Jun-07 Perempuan 35 tahun NA 3 3 47,XX+21 
4 6-Sep-07 Perempuan 30 tahun 2400 gram, vit + 1 1 47,XX+21 
5 11-mei-07 Laki-laki 41 tahun NA NA NA 47,XY+21 
6 27-Mar-07 Laki-laki 37 tahun obsgyn, reguler, SC 3 3 47,XY+21 
7 15-Sep-08 Laki-laki 24 tahun G2P2A0, 2500 gr 2 1 47,XY+21 
8 20-Jun-08 Perempuan 26 tahun  NA 2 2 47,XX,+21,t(21;21)(q10;q10) 
9 17-Apr-08 Laki-laki 33 tahun NA 2 2 47,XY+21 
10 10-Apr-08 Laki-laki 39 tahun 2700 gr, 51 cm 2 2 47,XY+21 
11 22-Mar-08 Laki-laki 30 tahun NA 2 2 47,XY+21 
12 21-mei-08 Perempuan 35 tahun NA 3 3 47,XX+21 
13 23-Sep-08 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
14 14-Apr-08 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
15 28-Nov-08 Laki-laki 30 tahun 3300 gram, 50 cm 4 4 47,XY+21 
16 22-okt-08 Laki-laki 44 tahun aterm, spontan 3 3 47,XY+21 
17 22-Mar-08 Laki-laki 27 tahun 3700 gram, 50 cm 1 1 46,XY  
18 26-Nov-09 Laki-laki 41 tahun G4P3A1,2700 gr, 48 
cm 
3 3 47,XY+21 
19 3-Nov-09 Laki-laki 34 tahun NA 3 3 47,XY+21 
20 6-okt-09 Perempuan 33 tahun G3P3A0 3 3 47,XX+21  
21 25-agust-09 Perempuan 41 tahun 2600 gr 4 4 47,XX+21 
22 14-Jul-09 Perempuan 28 tahun 3300 gr, 47 cm 2 2 47,XX+21 
23 25-mei-09 Laki-laki 28 tahun 3600 gr, 48 cm 2 2 47,XY+21 
24 15-Apr-09 Laki-laki 32 tahun 3500 gr, 48 cm 1 1 47,XY+21 
25 5-Feb-09 Laki-laki 28 tahun NA 3 2 47,XY+21 
26  Laki-laki 44 tahun operasi kista pada hamil 
4 bulan 
3 3 47,XY+21 
27 26-Nov-09 Perempuan 36 tahun NA NA NA 47,XX+21 
28 14-Feb-09 Laki-laki 37 tahun NA NA NA 47,XY+21 
29  Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
30 30-des-09 Perempuan NA Prematur, 1400 gram NA NA 46,XX 
31 30-des-09 Perempuan NA Prematur, 1300 gram NA NA 47,XX,+21 
32 4-Sep-09 Laki-laki 26 tahun  NA 1 1 47,XY,+21 
33 13-agust-09 Perempuan 29 tahun 3100 gram, 47 cm 1 1 47,XX,+21 
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34 22-des-10 Perempuan 29 tahun 2700 gr, 46 cm 2 2 47,XX,+21,t(21;21)(q10;q10) 
35 13-okt-10 Laki-laki 38 tahun NA 4 4 47,XY+21 
36 6-okt-10 Perempuan 25 tahun 2800 gr, 47 cm 1 1 47,XX+21 
37 6-okt-10 Laki-laki 42 tahun 3700 gr, 49 cm 3 3 47,XY+21 
38 19-agust-10 Laki-laki 39 tahun 2700 gr, 49 cm 3 3 47,XY+21 
39 21-Jul-10 Perempuan 41 tahun 2700 gr, 48 cm 4 4 47,XX+21 
40 15-Jul-10 Laki-laki 38 tahun 2700 gr, 50 cm 4 4 47,XY+21 
41 26-Jun-10 Perempuan 45 tahun NA 2 2 47,XX+21 
42 19-Apr-10 Laki-laki 32 tahun NA 1 1 47,XY+21 
43 15-Mar-10 Perempuan 23 tahun 2500 gr, 47 cm 1 1 47,XX+21 
44 10-Mar-10 Perempuan 37 tahun aterm, spontan 2 2 47,XX+21 
45 27-Feb-10 Laki-laki 37 tahun 3600 gr, aterm 4 4 47,XY+21 
46 16-Feb-10 Laki-laki 34 tahun 2000 gr 2 2 47,XY+21 
47 6-Feb-10 Perempuan 42 tahun NA 5 5 47,XX+21 
48 9-Jun-10 Perempuan 35 tahun G2P2A0 2 2 47,XX+21 
49 15-okt-10 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
50 6-Apr-10 Perempuan 40 tahun NA NA NA 47,XX+21 
51 3-Jul-10 Laki-laki 35 tahun 2800 gr, 48 cm, atresia 
ani, normal, spotting 5 
bulan 
3 1 47,XY+21 
52 8-Jan-10 Perempuan 22 tahun NA 1 1 46,XX 
53 9-Feb-11 Perempuan 25 tahun aterm, normal 1 1 47,XX+21 
54 29-des-11 Laki-laki 36 tahun normal, atrem, spontan 
menangis 
3 3 47,XY+21/ 46,XY (4%) 
55 5-des-11 Perempuan 31 tahun 2800 gr, 48 cm, 
spontan, aterm, nangis 
pelan 
2 2 47,XX+21 
56 29-okt-11 Perempuan 31 tahun sungsang, 3200 gr, 48 
cm 
1 1 47,XX+21 
57 29-okt-11 Laki-laki 40 tahun saterm, SC, G5P3A2 3 3 47,XY+21 
58 15-okt-11 Perempuan 36 tahun 4300 gr, kehamilan 
tidak ada keluhan 
2 2 47,XX+21 
59 10-agust-11 Laki-laki 30 tahun tidak ada kelainan 3 3 47,XY+21 
60 23-Jul-11 Laki-laki 32 tahun 30 minggu, SC, 2800 gr 2 2 47,XY+21 
61 14-Jun-11 Laki-laki 28 tahun tidak ada perdarahan 1 1 47,XY+21 
62 6-Apr-11 Laki-laki 35 tahun prematur 7 bulan, 2300 
gr 
3 3 47,XY+21 
63 13-Apr-11 Laki-laki 37 tahun 2700 gr, 47 cm 3 3 47,XY+21 
64 9-Apr-11 Laki-laki 40 tahun 2400 gr, 48 cm 1 1 47,XY+21 
65 29-Mar-11 Laki-laki 32 tahun SC, 2840 gr, 49 cm, 
atrem 
2 2 47,XY+21/ 46,XY (1%) 
66 12-Mar-11 Perempuan 26 tahun  3500 gr, 50 cm, ASD 1 1 47,XX+21 
67 28-Feb-11 Laki-laki 32 tahun 2700 gr, 48 cm 2 2 47,XY+21 
68 23-Feb-11 Laki-laki 32 tahun 2600 gr, 45 cm 1 1 47,XY+21 
69 17-Feb-11 Perempuan 38 tahun SC, 2800 gr, 47 cm 3 3 47,XX+21 
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70 24-Sep-11 Perempuan 37 tahun G4P1A2, plasenta 
previa 
NA NA 47,XX+21 
71 28-Jul-11 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
72 24-Mar-12 Perempuan 39 tahun 2740 gr, 46 cm, 
kehamilan tidak ada 
keluhan 
2 2 47,XX+21 
73 14-Feb-12 Laki-laki 23 tahun NA 7 1 46,XY 
74 17-Jan-12 Laki-laki 36 tahun 3100 gram, 47 cm, 
kehamilan tidak ada 
keluhan 
2 2 47,XY+21 
75 3-agust-12 Perempuan 28 tahun NA 1 1 47,XX+21/ 46,XX (19%) 
76 12-Apr-12 Laki-laki 30 tahun SC, 2800 gr, 48 cm, 
vit+, antihipertensi+ 5 
bulan 
1 1 46,XY,+21,t(8;21) 
77 10-Nov-12 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
78 2-agust-12 Laki-laki 39 tahun 2000 gram, 47 cm 4 4 47,XY+21 
79 2-agust-12 Perempuan 25 tahun spontan, aterm, 2500 
gram, 46 cm 
2 2 47,XX+21 
80 27-Apr-12 Perempuan 37 tahun aterm, 2900 gram, 47 
cm, TORCH + pada 
bulan ke-3  
6 6 47,XX+21 
81 4-Apr-12 Perempuan 28 tahun 2600 gram, 49 cm 2 2 47,XX+21 
82 1-Nov-13 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
83 25-Sep-13 Laki-laki 30 tahun G3P3A0, 3300 gram, 
46 cm 
3 3 47,XY+21 
84 18-Jul-13 Perempuan 35 tahun SC, prematur 7 bulan, 
2300 gram, 48 cm 
5 5 47,XX+21 
85 26-Nov-13 Perempuan NA 3250 gram 1 1 47,XX+21 
86 15-Feb-13 Laki-laki 37 tahun NA NA NA 47,XY+21 
87 25-Feb-13 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
88 29-feb-13 Perempuan 41 tahun SC, aterm, 3100 gram, 
ISPA saat 2 bulan 
4 4 47,XX+21 
89 17-mei-13 Perempuan 21 tahun spontan, aterm, 3400 
gram, 50 cm 
2 2 47,XX+21 
90 23-mei-13 Laki-laki 28 tahun SC, 2200 gram, 47 cm, 
ketuban kering 
1 1 47,XY+21 
91 10-okt-14 Perempuan 35 tahun vit+, SC, sianosis+, 
2800 gr, 45 cm 
3 3 47,XX+21 
92 17-Sep-14 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
93 26-agust-14 Laki-laki NA NA NA NA 46, XY+21,t(21;21)(q10:q10) 
94 17-Sep-14 Perempuan 35 tahun NA NA NA 47,XX+21 
95 18-okt-14 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
96 23-okt-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
97 3-Nov-14 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
98  Laki-laki 32 tahun G2P2A0 2 2 47,XY+21 
99 19-Jan-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
100 18-des-14 Laki-laki 29 tahun G2P1A0, 3250 gr 2 1 47,XY+21 
101 11-des-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
102 29-des-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
103 28-Nov-14 Perempuan 37 tahun NA NA NA 47,XX+21 
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104 5-des-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
105 1-okt-14 Laki-laki 32 tahun aterm, spontan, 3100 gr, 
49 cm 
2 2 46,XY 
106 6-agust-14 Laki-laki 40 tahun 2300 gr, 40 cm,spontan, 
menangis lemah 
4 4 47,XY+21 
107 16-agust-14 Perempuan 34 tahun NA NA NA 47,XX+21 
108 26-agust-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
109 28-agust-14 Perempuan NA NA NA NA 46,XY 
110 26-agust-14 Laki-laki 42 tahun NA 4 4 47,XY+21 
111 28-Jun-14 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
112 21-agust-14 Laki-laki NA 2450 gr, 45 cm, simian 
crease 
NA NA 47,XY+21 
113 30-mei-14 Laki-laki 39 tahun NA NA NA 47,XY+21 
114 30-mei-14 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
115 19-Jun-14 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21/ 46,XY (26%) 
116 16-Apr-14 Laki-laki 33 tahun 3000 gr, 49 cm, SC, 
obat nyamuk +, royal 
jelly +, aterm 
1 1 47,XY+21 
117 3-Mar-14 Laki-laki 38 tahun NA NA NA 47,XY,+21,t(21;21)(q10;q10) 
118 28-Jan-14 Laki-laki 40 tahun 2700 gr, 49 cm, aterm, 
G3P1A1 
1 1 47,XY+21 
119 24-Nov-14 Perempuan 37 tahun normal, aterm 1 1 46,XX  
120  Laki-laki 27 tahun 2500 gr, 45 cm 3 1 47,XY+21 
121 20-Sep-14 Laki-laki 30 tahun NA NA NA 47,XY+21 
122 13-Mar-15 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 
123 4-Feb-15 Laki-laki NA ibu demam 1 hari saat 
hamil 7 bulan 
1 1 47,XY+21 
124 11-Feb-15 Perempuan NA NA NA NA 47,XX+21 (94%)/ 46,XX 
(6%) 
125 23-Feb-15 Laki-laki NA NA NA NA 47,XY+21 
126 9-Feb-15 Perempuan 45 tahun NA NA NA 47,XX+21 
127 11-Feb-15 Laki-laki 44 tahun 3000 gram 2 2 47,XY+21 
128 26-Feb-15 Laki-laki 37 tahun NA NA NA 47,XY+21 
129  Laki-laki 40 tahun NA 2 2 47,XY+21 
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